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Rett Syndrome (RT) is a disease included within the rare diseases. This syndrome is not socially well-known, so families who 
have to face it do not know how to deal with it, which causes them fear and anxiety. It affects 1 out of every 10000 people, 
commonly girls, because the genetic mutation is found on the X chromosome. However, there are also some boys who suffer 
from this syndrome.  Generally speaking, it is the MECP2 mutation that provokes this syndrome. Nevertheless, there are some 
other mutations that cause SR, as those found in the CDKL5 gene and in FOXG1 gene. Although some scientific researches are 
being carried out, there is still no effective cure yet. Throughout this essay, my intention is to know SR from a biopsychosocial  
point of view, in other words, considering the functions that the associations, education, family and multidisciplinary team 
perform to improve the quality of life. 
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El Síndrome de Rett (SR) es una enfermedad incluida dentro de las Enfermedades Raras. Este síndrome no es conocido 
socialmente, por lo que la familia no sabe como enfrentarse a él, generándole miedo e incertidumbre. Afecta a 1 de cada 10.000 
personas, generalmente a niñas, ya que la mutación se encuentra en el cromosoma X, aunque también existen niños con este 
síndrome. Generalmente, la mutación del gen MECP2 provoca este síndrome. Aunque existen otras mutaciones que provocan el 
SR como las mutaciones que se encuentran en el gen CDKL5 y en el gen FOXG1.  Se están realizando investigaciones científicas y 
aun no se conoce un tratamiento eficaz para su curación. Con este trabajo he intentado conocer el SR desde una manera 
biopsicosocial, es decir, teniendo en cuenta las funciones que realizan las asociaciones, la educación, la familia y el equipo 
multidisciplinar lleva a cabo para mejorar la calidad de vida. 
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